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【目的】近交系のWIARラットとアウトブレッ
ドのWistar-Imamichi（WI）ラットの体外受精成
績を比較した．
【方法】Day0 9：30に 2, 3ヶ月齢の♂WIARラ
ットの精巣上体より精子を採取し，300 m l HTF
培地中（精子濃度 1,000 sperm/m l）で媒精開始ま
で前培養した．続いて予め PMSGおよび hCGで
過排卵誘起した 3-6週齢の♀WIおよびWIAR
ラットの卵管膨大部から卵子─卵丘細胞塊を採
取し，精子懸濁液中に投入して 24時間媒精し
た．媒精終了後，卵を回収して顕微鏡下で受精
の状態を観察した後，発生培地 mR1ECMに移
しさらに 24時間培養し発生の状態を観察した．
【結果】1個体あたりの平均採卵数は，WIラ
ットで 72.5±9.6個，WIARラットで 43.8±7.6個
で，WIラットの方が有意に多かった．媒精 24
時間後の受精率の平均値は，WIラットで 62.2±
6.5％，WIARラットで 92.2±2.2％で，WIARラ
ットの方が有意に高かった．発生培地で 24時間
培養した結果，両群とも約 60％の卵が 2細胞期
に発生した．
【結論】WIARラットは，過排卵誘起および体
外受精の成績においてWistar-Imamichiラット
の性質がよく維持されていることが明らかに
なった．
転座染色体症例を用いた X
染色体不活化の常染色体へ
のエピジェネティック変化の検討
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【目的】X染色体不活化は本来女性にみられ，男
女の X染色体の機能的遺伝子量を調整している．
不活化には X染色体上に存在する非翻訳遺伝子
XIST/TSIXが関与し，近隣遺伝子のメチル化を介
して作用する．本患者の核型では正常 Xの不活
化は Xpの機能的モノソミーを生じ，また，派生
染色体全長の不活化は 15モノソミーを生じるた
め，ともに生存不可能である．従って，派生染色
体の不完全な不活化で生存したと考える．
【方法】患者は染色体異常を持つ日本人男児．核
型は 46,XY,t（X；15）（p21.2；q11.2）であり過剰
X染色体“長腕全長と短腕の一部”を持つ．
【結果】複製試験では派生染色体上の X染色体
領域とそれに隣接する 15番染色体の一部
が 15q14まで複製遅延が確認された．症状は，
白皮，頭髪色素異常，外性器低形成がみられプラ
ダーウィリー症候群と症状の類似を見た．染色体
分析で（G染色，FISH，R染色）XISTは正常 X
と派生 Xの双方の染色体に認められ，また，派
生染色体では複製遅延領域は X染色体から，切
断点を乗り越え 15q14まで観察された．Bisulfite
シークエンスでは OCA2の半量メチル化と，
SNRPNの高メチル化が観察された．遺伝子発現
は，患者で XISTの過剰発現と OCA2の発現低下
が見られた．また，HUMARA法では，患者 X染
色体のメチル化アリルの同定し 2つの母由来ア
リルがみられ偏ったメチル化であった．
【考察】このたび OCA2の半量メチル化は臨床
症状をうまく説明でする．一方，SNRPNの高メ
チル化は派生染色体が母由来とすると解釈に難
点がある．HUMARA法の結果では患者X染色体
は正常染色体，派生染色体ともに母由来と結論す
る．SNPsアレイの結果は，患者は常染色体はす
べての領域に於いて両親由来であった．ここで派
生染色体が母由来の Xと父由来の 15qから成り
立つと仮定すると，父由来 SNRPNは XISTの作用
でメチル化されるといえる．その場合，15番染
色体が両親由来であるという SNPsアレイの結果
を加味すると正常な 15番染色体は母由来とさ
れ，本来母由来の SNRPNはメチル化を受けるこ
とより，患児で SNRPNが高メチル化であること
の説明がつく．
【結論】上述の結果から以下のことが推察され
る．派生染色体で X染色体不活化は 15q13から
15q15.2のまで影響している．OCA2の半量不活
化は患者の色素異常（白皮膚・毛髪色素異常）を
示唆する．
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